
83179، بهار 3سال هفتم، شماره 

G
����� 	��/4  .1_k��� ���� @� 6�	'�

)Ellis-van Creveld syndrome (

5�	'�!8 `��
 �� �:.��e�	 �/Y �
��3��� � (:

ـ استاديار، گروه پوست، دانشگاه علوم پزشكي گيلان 1

  يــــك اخــــتلال Ellis-van Creveldســــندرم  

تظاهرات اصلي سندرم شـامل     . مادرزادي بسيار نادر است   

نداكتيلي، كنــدر و ديــسپلازي، آنومــالي قلبــي و پلــي ســي

10در اين گزارش دختـري      . باشدديسپلازي اكتودرم مي  

شود كه علاوه بر تظاهرات اصلي سندرم،      ساله معرفي مي  

اي در ناحيه تنه و اندامهاي       ماكولها و پچهاي متعدد قهوه    

هـاي اكوكـارديوگرافي    شد و در بررسـي    وي مشاهده مي  

.و پولمونر داشتنيز تنگي آئورت 

5F	�./DDDD�!  .
DDDDC :Ellis-van Creveld ــي  ، پلــ

سينداكتيلي، اكتودرمال ديسپلازي
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هـاي ژنتيكـي كـه بـا     از ميان مجمـوع بيماريهـا و سـندرم        

اختلال و نقائص اساسي پوسـت و ضـمائم مـشخص شـده و              

ــندرم   ــوان س ــت عن ــاي تح ــرار   ه ــودرمي ق ــسپلازي اكت دي

Ellis - van Creveldگيرنـــد، ســـندرم       مـــي

اي بسيار نادر با توارث    پديده) كندرواكتودرمال ديسپلازي   (

اصـلي تـرين تظـاهر آن        . اتوزومال مغلوب و نفوذ متغيراست    

  ، كندرو ديسپلازي و نقـائص قلبـي   postaxialسينداكتيلي  

ــوده  ــودرمي گــ) 2،1(ب زارش شــده شــامل و اخــتلالات اكت

هاي كوچك نازك هيپوپلاستيك، اختلالات دنـداني،    ناخن

).3،1(باشدمي... فرنولومهاي متعدد لب فوقاني و 

 �
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 ساله دانش آموز پنجم ابتـدايي بـا بهـره    10بيمار دختري  

 بـدليل شـكايت از عـدم    78هوشي معمولي در تاريخ اسـفند    

ـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــ ــــــــــــــــــــــــــــــــ

دكتر نرگس عليـزاده ـ رشـت، بيمارسـتان رازي، گـروه      : مؤلف مسئول

پوست

رشد ناخن و ضـايعات پيگمانتـه تنـه و انـدامها بـه درمانگـاه                

در معاينه عمومي عـلاوه بـر ماكولهـا و    . پوست مراجعه نمود  

ــچ ــاي قهــوهپ ــدازهه ــاوت اي در ان 2×3ثر حــداك(هــاي متف

ــي،  ) ســانتيمتر  ــي داكتيل ــاهي قــد، پل ــدامها، كوت ــه و ان در تن

هيپوپلازي ناخن و دندانها و فرنولومهاي متعدد لـب فوقـاني           

اخـتلال تعريـق وجـود    ). 1 و 2تصاويرشماره(مشاهده گرديد 

بيمار و والدين از مدت و شروع ضـايعات پيگمانتـه           . نداشت

هــاي متنــاقض تنــه و انــدام اطــلاع چنــداني نداشــته و پاســخ 

هيچگونه سابقه بيماري التهـابي جلـدي قبلـي و يـا            . دادندمي

 سـال پيگيـري   2مصرف دارو در بيمار وجود نداشت و طـي     

. بعدي نيز تغيير خاصي در ضايعات جلدي وي ملاحظه نشد         

پدر و مادر نسبت فاميلي نداشتند و سـابقه بيمـاري مـشابه در            

تـشخيص سـندرم    بيمـار بـا     . افراد ديگـر خـانواده منفـي بـود        

Ellis- van Creveldهــاي تكميلــي قــرار  مــورد بررســي

هـاي بعمــل آمـده هيپـوپلازي اپــي    در راديـوگرافي . گرفـت 

فيزپروگزيمــال تيبيــاي دوطرفــه در ســمت جــانبي همــراه بــا 

هـا  هـا و فـالانكس   كوتاهي تيبيا و فيبولا، كوتـاهي متاكـارپ       
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ــا پلــي داكتيلــي  ي در   و نيــز ســينداكتيلpostaxialهمــراه ب

ــه و   ــنجم دوطرف ــال fusionمتاكــارپ پ   اســتخوانهاي كارپ

تــصوير (بهمـراه كوتــاهي راديــوس و اولنـا ملاحظــه گرديــد  

گرافي جمجمه و ستون فقرات طبيعـي بـوده و در      ). 3شماره  

ــورت و پولمــونر      ــك، تنگــي آئ ــي اكوكارديوگرافي بررس

در بررسي آسيب شناسي نمونه گرفتـه شـده از          . گزارش شد 

يگمانته جلدي، نماي غيراختـصاصي بـا آتروفـي         ماكولهاي پ 

ــشاح    ــازال و ارت ــه ب ــه لاي مختــصر اپيــدرم و افــزايش رنگدان

اي و ماكروفاژ در اطراف عـروق    خفيف سلولهاي تك هسته   

رنگ آميزي  ). 4تصوير شماره   (با غدد عرق طبيعي ديده شد     

Perl’s از نظر آهن منفي بود  .
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ــد  ــدد  % 1هــر چن ــوزادان داراي اخــتلالات متع از كــل ن

 كـه  Ellis-van Creveldباشند ولـي سـندرم   استخواني مي

و اســـتخوان ســـازي  نـــوعي اخـــتلال منتـــشر اكتـــودرم    

enchondral           در تمام بدن است، سندرمي نادر بـه حـساب  

ــي ــدم ــال     . آي ــندرم در س ــن س ــروز اي ــالاترين ب  از 1964ب

ايـن سـندرم داراي     ). 4،1(پنسيلوانياي آمريكا گـزارش شـد       

توارث اتوزومال مغلوب با نفوذ متغير بوده و بنا به بررسيهاي           

د بـر روي بـازوي    در ايـن بيمـاري نقـش دار       اخير، ژني كـه       

).5ـ7( قرار گرفته است4كوتاه كروموزوم 

تظاهرات اصـلي و اساسـي چهارگانـه آن شـامل كنـدرو         

ديسپلازي، اكتودرمال ديس پلازي، پلي داكتيلي و بيمـاري         

باشد كه شاه علامت ثابـت سـندرم،  پلـي    مادرزادي قلب مي  

  با انگشت اضافي در سـمت اولنـا و           postaxialسينداكتيلي  

ها به علت استخوانـسازي  اين ناهنجاري . هاستهي اندام كوتا

تـأخيري در مراكـز اوليــه و استخوانـسازي نـارس در مراكــز     

قـد بـالغين   ). 8،2(شـود ايجاد مـي  ) فالانكس و كارپ  (ثانويه  

بــدليل . باشــد ســانتيمتر مــي105-160زنــدة در ايــن ســندرم 

ماهيت و نفوذ متغيـر ژنتيكـي سـندرم، شـدت و گـستردگي              

. ت باليني و نيـز پـيش آگهـي آن بـسيار متنـوع اسـت               تظاهرا

در اوايــل  ) مــوارد شــديد (بــيش از يــك ســوم بيمــاران    

ــوي    ــا ري ــي ي ــشكلات قلب ــدليل م ــيرخوارگي ب ــي از (ش ناش

در ). 4،3(ميرنـد   مـي ...) كوچكي بيش از حد قفـسه سـينه و          

-Ellisيك گزارش قبلي از ايران در نوزاد مبتلا بـه سـندرم             

van Creveldار با درگيري شديد قلبـي و ريـوي بـه     ،  بيم

علت نارسـايي تنفـسي ناشـي از تـوراكس كوچـك نـاقوس              

تـشخيص قبـل از تولـد ديـسپلازيهاي         ). 9(شكل درگذشـت  

 و همكاران در يـك بررسـي        Parilla. اسكلتي مشكل است  
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ــرا     ــك و اولت ــهاي راديوگرافي ــتفاده از روش ــا اس ــستند ب توان

ندرم را قبل از    موارد تشخيص صحيح س   %65سونيك تنها در    

تولد مطرح نمايند كه تشخيص قبل از تولد در موارد كشنده           

شـايعترين پـيش بينـي كننـدة        . سندرم اغلب بسيار دقيـق بـود      

ديـسپلازيهاي كــشنده اسـكلتي در ايــن مـوارد كوتــاه شــدن    

شديد و زودرس استخوانهاي دراز، نسبت طول فمور به دور          

گزارش شـده   و توراكس هيپوپلاستيك     16/0شكم كمتر از    

).10(است

شود كـه  آنومالي قلبي در بيش از نيمي از موارد ديده مي 

در ). 11(باشـد اغلب بصورت نقـص در سـپتوم دهليـزي مـي          

ــي    ــونر در بررســ ــورت و پولمــ ــي آئــ ــا  تنگــ ــار مــ بيمــ

. اكوكارديوگرافي  مشاهده شد

ــدرتاً گــزارش    ــن ســندرم ن ــرات ديگــري كــه در اي تغيي

ــده ــو  ش ــوپلازي تيم ــامل هيپ ــد ش ــوس ان س، موكومتروكولپ

اتساع رحم و واژن بـدليل انـسداد و عـدم تخليـه ترشـحات            (

 مركـز استخوانـسازي اولنـا     duplication،  )دستگاه تناسـلي  

هاي سيـستم اعـصاب مركـزي،       بصورت دو طرفه، ناهنجاري   

سيستم ادراري و نيز مواردي از همراهي با لنفوم هـوچكين و   

).13،12،8(باشدسندرم نفروتيك مي

رات و تظاهرات ديسپلازي اكتودرمال گزارش شـده        تغيي

هـا،  در اين سندرم عمدتاً شامل ديستروفي نسبتاً شديد نـاخن         

فقـــدان نـــسبي دنـــدانها، دنـــدانهاي كوچـــك مخروطـــي،  

ــب و        ــيار ل ــه ش ــاني ب ــب فوق ــاني ل ــسمت مي ــسبندگي ق چ

هاي متعدد لب فوقاني، ايكتيوز و كراتودرماي كـف     فرنولوم

ر چه اختلالات پيگمانتاسيون به شكل      اگ). 14،8(باشندپا مي 

افزايش و كاهش رنگدانه پوست و مو در بعـضي از اشـكال             

، ولـي تـاكنون   )1(شوندديسپلازيهاي اكتودرمال ملاحظه مي 

 Ellis-vanگزارشي از اختلالات پيگمانتاسيون در سـندرم  

Creveld            منتشر نشده و بيمار ما با توجه به مجموعه شواهد  

 ــ ــاليني و راديول ــسبتاً   ب ــكل ن ــزارش از ش ــستين گ وژيكي نخ

خفيفتر اين سندرم با اختلال پيگمانتاسيون جلـدي محـسوب          

ايــن تغييــر پيگمانتاســيون در صــورت تكــرار در . گــرددمــي

گزارشهاي ديگر ممكـن اسـت بـه عنـوان جزئـي از تـابلوي               

. همراه اين سندرم در نظر گرفته شود
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